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OZET
Amag: Down sendromlu olgularda okiiler patolojileri tespit etmek.

Gereg ve Yontem: Sasilik birimine 2009 ile 2013 tarihleri arasinda basvuran yagslar: 1 ile 13 arasinda degisen 35 Down sendromlu hastanin ka-
yitlart retrospektif olarak incelendi. Ayrintili glob ve orbita inspeksiyonu, bivomikroskopik én segment muayenesi, uygun hastalara Goldmann apla-
nasyon tonometresi ile goz i¢i basing 6l¢timii, dilate fundus muayenesi, sikloplejili refraksiyonu, diiksiyon ve versiyon hareketleri incelendi.

Bulgular: Olgularimizin tamaminda (%100) fenotipik ozellikler (oblik palpebral fissiirler, yukar: ¢ekik gozler, epikantus ve diiz burun kopriisti)
mevcuttu. Onbir (%31,4) olguda miyopi, 23 (%65,7) olguda hipermetropi, 26 (%74,3) olguda astigmatizma, 20 (%57,1) olguda ezotropya, 4 (%11,4)
olguda ekzotropya, 3 (%8,5) olguda vertikal sasilik, 5 (%14,3) olguda vertikal sasilik ile birlikte ezotropya, 5 (%14,3) olguda nistagmus, 2 (%5,7) ol-
guda katarakt, 1 (%2,8) olguda keratokonus, 1 (%2,8) olguda glokom, 4 (%11,4) olguda nazolakrimal kanal tikanikligi, 5 (%14,3) olguda blefarokon-
Jjunktivit tespit ettik.

Sonuc¢: Down sendromlu hastalarda okiiler patoloji sikligi normal popiilasyona gore daha yiiksektir. Bu hasta grubunda yakin takip, gérsel reha-

bilitasyonun saglanmasinda katarakt, sasilik ve refraksiyon kusurlarinin erken tami ve tedavisinde olduk¢a énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, Okiiler patolojiler, Nistagmus

Ocular Signs in Children with Down’s Syndrome

ABSTRACT

Objective: To determine ocular pathologies in patients with Down syndrome.

Material and Method: Medical records of 35 patients with Down's syndrome (aged between 1 and 13 years) who were referred to strabismus di-
vision between 2009 and 2013 were retrospectively analyzed. The ophthalmologic evaluation included a global inspection of orbit and bulbus oculi,
biomicroscopic examination of the anterior segment, measurement of intraocular pressure with Goldmann applanation tonometer, dilated fundus ex-
amination, cycloplegic refraction and evaluation of ocular motility.

Results: Phenotypic features (oblique palpebral fissures, upward slanting eyes, epicanthus and flat nasal bridge) were present in all cases (100%).
We observed myopia in 11 (31.4%), hyperopia in 23 (65.7%), astigmatism in 26 (74.3%), esotropia in 20 (57.1%), exotropia in 4 (11.4%), vertical stra-
bismus in 3 (8.5%), esotropia accompanied by vertical strabismus in 5 (14.3%), nystagmus in 5 (14.3%), cataract in 2 (5.7%), keratoconus in 1 (2.8%),
glaucoma in 1 (2.8%), nasolacrimal duct obstruction in 4 (11.4%) and blepharoconjunctivitis in 5 (14.3%) of the cases.

Conclusion: The incidence of ocular pathologies in patients with Down syndrome is higher than that in normal population. Close follow-up in this
patient group is important for the provision of vision rehabilitation and early diagnosis and treatment of cataract, strabismus and refractive errors.
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Giris

Down sendromu (mongolizm, trizomi 21) tanimlanan ilk kromo-
zomal hastaliktir. J. Langdon Down tarafindan 1886 yilinda tanimlan-
masindan 73 yil sonra 1959°da Lejeune, Gautier ve Turpin hastaligin
G grubundaki 21. kromozomun ii¢ adet olmasindan kaynaklandigini
gostermislerdir.»? Siklig1 600-800 canli dogumda bir olarak bildiril-
mektedir.> Down sendromlu ¢ocuklarda okiiler anomali goriilme sik-
l1g1 normal gocuklara gore daha fazladir.3-* Bu anomaliler mongoloid
g0z aks1, epikantus, blefarit ve blefarokonjunktivit, ezotropya, nistag-
mus, kirilma kusurlari (miyopi ve hipermetropi), ambliyopi, kapak

anomalileri (pitozis, ektropion), katarakt, iriste Brushfield noktalart,
iriste hipoplazi, keratokonus, retinal bulgular (vendz dolgunluk, peri-
ferik retina distrofisi, fovea reflesinde siliklik, optik disk soluklugu-
dur).'2 Down sendromlu hastalarda bu anomalilerin erken tanisi ve
tedavisi olduk¢a 6nemlidir.>'*!* Biz bu ¢alismamizda Down sendrom-
Iu gocuklarda okiiler anomali sikligini inceledik.

Gere¢ ve Yontem

Beyoglu Goz Egitim ve Arastirma Hastanesi’nde sasilik birimine
2009 ile 2013 tarihleri arasinda basvuran 35 Down sendromlu hasta-
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nin g6z bulgulart retrospektif olarak incelendi. Hastalarin 24’1 kiz,
11’1 erkekti. Cocuk sagligi ve hastaliklar1 uzmani tarafindan klinik
ozellikler ve sitogenetik analiz verilerine gére Down sendromu tanisi
konulmus hastalar ¢alisma kapsamina alindi. Hastalarin tamamina de-
tayli bir oftalmolojik muayene yapildi. Olgularin ayrintili glob ve or-
bita inspeksiyonu, biyomikroskopik 6n segment muayenesi, uygun
hastalara Goldmann aplanasyon tonometresi ile goz i¢i basing dlgiimii,
dilate fundus muayenesi, sikloplejili refraksiyonu, diiksiyon ve versi-
yon hareketleri incelendi. Gérme derecesi olgunun yas ve uyumuna
gore Snellen eseli (sembol, E harfi), tercihli bakis testi, Lea testi veya
fiksasyon durumu degerlendirilerek diizeltilmis ve diizeltilmemis ola-
rak tespit edildi. Uzak ve yakin fiksasyondaki ve kardinal bakis pozis-
yonlarindaki kayma dereceleri, prizma drtme testi, sinoptofor ve mua-
yene uyumu olmayan ¢ocuklarda Hirschberg testi ile degerlendirildi.
Sikloplejik refraksiyon muayenesi 5’er dakika ara ile 3 kez %0,5 ve-
ya %1’lik siklopentolat damlatildiktan yaklasik 45 dakika sonra ya-
pildi. Hastalar refraktif kusurlarini degerlendirmek amaciyla 1. Grup:
0-5 yas, 2. Grup: 5-10 yas, 3. Grup: 10-15 yas seklinde 3 gruba ayril-
di. + 0,50 Dioptri (D) ve - 0,50 D iizerindeki degerler kirma kusuru
olarak degerlendirildi. Keratokonus ve diger korneal hastaliklar1 de-
gerlendirmek amaciyla hastalarin korneal topografileri incelendi. Epi-
fora sikayeti olan hastalarda nazolakrimal kanal (NLK) tikaniklig: ta-
nis1, Oyki ve klinik bulgular ile konuldu. Siipheli olgulara floresein
kaybolma testi yapildi. Bir damla %2'lik floresein soliisyonu her iki
g0zilin alt konjunktival forniksine konuldu. Bes dakika siire gegmesine
ragmen boyanin gozyast havuzundan temizlenmemis olmasi tikaniklik
lehine degerlendirildi.

Istatistiksel degerlendirme SPSS (Statistical Package for the
Social Sciences) 16 programi kullanilarak yapildi.

Bulgular

Hastalarin yas ortalamasi 5,28+3,55 (1-13 yas) olup, 24’1 kiz, 11’1
erkekti. iki hastada ailede Down sendromu hikayesi vardi (Tablo 1).
Hastalar tamaminda oblik palpebral fissiirler, yukar1 ¢ekik gozler,
epikantus ve diiz burun kopriisii gibi fenotipik &zellikler mevcuttu.
Sendromlu ¢ocuklarin 7 tanesinde géz kapagi anomalisi, 4 tanesinde
nazolakrimal kanal tikanikligi mevcuttu. Korneal topografik incele-
mede sadece 1 hastada keratokonus tespit edildi. Olgularimizin bio-
mikroskopik muayenesinde iki olgumuzda katarakt tespit edildi, hig-
bir olgumuzda Brushfield spots saptanmadi. Yapilan ayrintili sasilik
muayenesinde 5 tanesinde nistagmus, 32 tanesinde sasilik (20 tanesi
ezotropya, 4 tanesi ekzotropya, 3 tanesi vertikal sasilik ve 5 tanesi ver-
tikal sasilik ile birliktelik gdsteren ezotropya) oldugu goriildii (Tablo
2). Nistagmusu olan 5 hastanin 3’1, sasilig1 olan 32 hastanin 5’1 anor-
mal bas pozisyonu ile birliktelik gosteriyordu. Olgularin 22’sinde
(%62,8) gorme keskinligi kooperasyon diisiikliigiine baglt olarak 6l-
clilemedi. Diger olgularda Snellen eseli, Lea resimleri, Lea raketleri
veya fiksasyon durumu degerlendirilerek gérme derecesi olgtldi.
Gorme derecesi olgiilebilen olgularin tamaminda iyi goren goziin gor-
me derecesi 6/18’den daha yiiksekti.

Hastalarin kirma kusurlarmm degerlendirilmesinde 0-5 yas gru-
bundaki 18 hastanin 14 tanesinde hipermetropi (+3,25/+4,0 D), 4 ta-
nesinde miyopi (-2,25/ -7,5 D), 13 tanesinde astigmatizma (-0,50/-6,0
D), 5-10 yas grubundaki 11 hastanin 4 tanesinde hipermetropi
(+2,75/+8,0 D), 7 tanesinde miyopi ( -4,75/-8,75 D), 9 tanesinde de as-
tigmatizma (-0,50/-3,75 D), 10-15 yas grubundaki 6 hastanin 5 tane-

sinde hipermetropi (+5,25/+6,50 D), 4 tanesinde de astigmatizma
(-1,0/-1,50 D) mevcut iken bu gruptaki hastalarda miyopi goriilmedi.

Tablo 1: Olgularn klinik ozellikleri

Goz Bulgulart

Sasihk
Ezotropya 2
Ekzotropya
Vertikal Sasilik
Vertikal sasilik+ezotropya
Nistagmus

wn Wk O

Fenotipik ozellikler
Oblik palpebral fissiirler
Yukari ¢ekik gozler
Diiz burun kopriisii

Goz kapag bozukluklar:
Epikantus 3
Entropiyon
Ektropiyon
Epiblefaron
Ptozis
Blefarokonjunktivit
Keratokonus
Nazolakrimal kanal tikanikligi
Katarakt

N W W

N A= N

Tablo 2: Olgularn refraktif ozellikleri

Yas aralig1, | Hasta | Miyop (D) [Hipermetrop (D)|Astigmatizm (D)

yil say1s1 (DA) (DA) (DA)

0-5 18 4 14 13
(-2,25/-7,5) | (+3,25/+4,0) (-0,50/-6,0)

5-10 11 7 4 9
(-4,75/-8,75) | (+2,75/+8,0) (-0,50/-3,75)

10-15 6 0 5 4

(+5,25/+6,50) (-1,0/-1,50)
Toplam 35 11 23 26

D: Diyoptri, DA: Degisim araligi

Tartisma

Down sendromu toplumda sik goriilmekte olup, kapak anomalile-
ri, sasilik, nistagmus, ambliyopi, refraksiyon kusurlari, katarakt, kon-
jenital glokom, keratokonus, iris ve retina anomalileri ve (NLK) tika-
niklig1 gibi okiiler patolojilerin normal topluma gére daha sik oldugu
¢esitli yayinlarda bildirilmigtir.'>!5!7

Down sendromlu ¢ocuklarda sasilik daha sik goriilmekle birlikte
siklig1 cesitli caligmalarda %21 ile %44 arasinda degismektedir.!!418
Bizim serimizde 32 (%91) hastada sasilik tespit ettik. Bu yiiksek oran
Down sendromlu ¢ocuklarin sasilik nedeniyle poliklinigimize génde-
rilmesinden kaynaklanmaktadir. Bu hastalarda ezotropya sikligi ek-
zotropyaya gore daha siktir.>671L131418.19 Bir ¢cok ¢aligma Down sen-
dromlu hastalarda ekzotropya oranini ortalama %1 (%0-10) olarak be-
lirtmistir.>!-131° Yurdakul ve ark.® 57 Down sendromlu hastada yap-
tiklart caligmada 10 (%18) hastada ezotropya ve 1 (%2) hastada ek-
zotropya tespit etmislerdir. Roizen ve ark.> 77 Down sendromlu olgu-
yu iceren seride ekzotropya oranint %1 olarak bulmuslardir. Liza-
Sharmini ve ark.?’ Down sendromlu Malezyali 60 olguyu inceledikle-
11 seride 16 olguda (%26,7) sasilik tespit etmisler ve tamaminin ezot-
ropya oldugunu bildirmislerdir. Bizim c¢alismamizda 35 hastadan 4
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(%]11) tanesinde ekzotropya, 20 (%57) tanesinde ezotropya, bunun ya-
ni sira 3 (%8) hastamizda vertikal sasilik, 5 (%14) tanesinde de verti-
kal sasilik ile birliktelik gdsteren ezotropya tespit ettik. Olgularimizin
¢ogunlunun opere olmasi i¢in hastanemize yonlendirilen hastalardan
olugmasi sebebiyle sasilik orani diger ¢aligmalardan daha yiiksek ola-
rak tespit edilmistir.

Down sendromlu hastalarda nistagmus yiiksek oranda goriilebil-
mektedir. Cesitli ¢aligmalarda bu oran %23 ile %73 arasinda degis-
mektedir.'"-?' Bu oranin yiiksekliginin nedeni tam olarak bilinmemek-
tedir.?! Okiiler anomalilerin bu yiiksek orana neden oldugu soylense-
de, merkezi gérme merkezlerindeki defektlerin bu orani yiikselttigini
bildiren yayimlar mevcuttur.'’?° Bizim hasta grubumuzda 5 (%14)
Down sendromlu ¢ocukta nistagmus oldugunu gordiik. Bunlarin 2 ta-
nesinde ek g6z anomalisi goriilmez iken diger 3 hastanin 1 tanesinde
ezotropya ile birliktelik gosteren alt oblik hiperfonksiyonu, 2 tanesin-
de de ezotropya tespit ettik. Yine nistagmuslu 5 hastanin 2’sinde anor-
mal bas pozisyonu goriiliirken, bu 2 hastanin 1 tanesinde ezotropya ile
birliktelik gosteren alt oblik hiperfonksiyonu tespit edildi. Digerinde
ise nistagmus disinda anormal bas pozisyonu yapacak baska bir neden
tespit edilmedi.

Down sendromlu hastalarda refraksiyon kusurunun normal popii-
lasyona gore sik goriildiigii bircok calismada belirtilmistir.3!31° Bu
hastalarda hipermetropi sik goriilmekte iken yiiksek miyopi de normal
popiilasyondan yiiksektir.>!31* Woodhouse ve ark.!” Down sendromlu
cocuklarda refraksiyon kusurlarini inceledikleri calismada sasilik ile
herhangi bir refraksiyon kusuru tipinin baglantili olmadigim bildir-
mislerdir. Yurdakul ve ark.® yaptiklari ¢alismada sasilik grubunda ref-
raksiyon kusurlarinin (%46 hipermetropi, %27 miyopi) ,sasilik olma-
yan gruba gore (%13 hipermetropi, %15 miyopi) daha fazla oldugunu
bildirmislerdir. Bizim ¢alismamizda 11 (%31,4) olguda miyopi, 23
(%65,7) olguda hipermetropi ve 26 (%74.3) olguda astigmatizma tes-
pit ettik. Calismamizda hipermetropi tespit ettigimiz olgularimizin ta-
maminda ezotropya mevcut idi bu da hipermetropi ile ezotropya ara-
sindaki korelasyonu gosteren literatiir ile uyumlu bulundu.?

Iki (%35,7) olgumuzda katarakt tespit edildi. Literatirde Down

sendromunda katarakt oranlart %11 ile %86 arasinda degismektedir.
51318 Lens opasitelerinin erken yaslanmaya bagli olarak 16 yasindan
biiyiik Down sendromlu olgularin tamaminda olustugu ileri siiriilmek-
tedir.3? Calismamizdaki katarakt oranmnin diisiikligi olgularimizin
yas ortalamasinin diisiikliigiine baglanabilir.

Down sendromlu hastalarda keratokonus %15’e varan oranlarda
bildirilmistir.'® Bizim ¢aligmamizda 1 olguda (%2,8) keratokonus tes-
pit edildi. Down sendromlu olgularda keratokonusla iligkilendirilebi-
lecek genetik anormallige ait herhangi bir kanit yayinlanmamustir.
Keratokonus sikligindaki artig, korneadaki yapisal anormallige ve goz
kasima sikligindaki artisa baglanmaktadir.?

Nazolakrimal kanal tikanikligt Down sendromlu olgularin yakla-
stk %21’inde goriilmektedir ve Down olmayan olgulardan farkl: ola-
rak tikaniklik nazolakrimal kesenin proksimalinde, nazolakrimal dre-
naj sisteminde olma egilimindedir.'?** Bizim ¢alismamizda 4 olguda
(%11,5) NLK tikaniklig1 tespit edildi, bunlardan 3’ birinci grup, 1’
ikinci gruptaydi, ileriki yas gruplarinda tikaniklik tespit edilmedi.

Down sendromlu hastalarda muhtemel immiin sistem yetersizligi-
ne bagli olarak deri lezyonlari stk goriilmekte olup, bununla birliktelik
gosteren g6z kapagi ve konjunktiva enfeksiyonlarmin sik goriildigi-
nii bildiren ¢aligmalar mevcuttur.'? Wong V ve ark.'® 140 Down send-
romlu hastada yaptiklar1 calismada 8 (%7) hastada blefarokonjunktivit
tespit etmislerdir. Yine Roizen ve ark.? 77 Down sendromlu hastanin
muayenesinde 7’sinde (%9) blefarokonjuntivit oldugunu gérmiislerdir.
Bizim ¢alismamizdan 5 (%14) hastada blefarokonjuktivit tespit ettik.

Yanovitch ve arkadaslari>> Down sendromlu olgularda taramayla
ilgili yaptiklar1 ¢alismada olgularin sadece %40’ inda gérme keskinli-
gini degerlendirebildiklerini belirtmislerdir. Biz de olgularimizin
%62,8’inde gorme derecesini degerlendiremedik. Gorme derecesi 6l1-
clilebilen olgularin tamaminda iyi goren goziin gérme derecesini 6/18°
den daha yiiksek olarak bulduk.

Sonug olarak Down sendromlu hastalarda okiiler patoloji sikligt
normal popiilasyona gore daha yiiksektir. Bu hasta grubunda yakin ta-
kip, gorsel rehabilitasyonun saglanmasinda katarakt, sasilik ve refrak-
siyon kusurlarinin erken tani ve tedavisinde olduk¢a dnemlidir.
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